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Dvaja surodenci s bilateralnymi vrodenymi
luxaciami v kolennych klboch — kazuistika

Two Siblings with Bilateral Congenital Knee Dislocations: Case Report

V. KUBINEC', L. POLAKOVICOVA?, D. KANTARSKA?
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SUMMARY

Congenital dislocation of the knee and congenital permanent dislocation of the patella are rare disorders usually associated
with complex syndromes. Two cases of siblings, girl and boy, who had the same clinical phenotype of this disorder are
presented. The diagnosis of Desbuquois dysplasia was made and its autosomal recessive heredity was confirmed by genetic
analysis. DNA samples were sent for a molecular genetic analysis of the skeletal dysplasia. The girl was surgically treated
for a complete (grade 3) anterior dislocation of the tibia on the femur in the first year of life. Redressing casts had not
previously been applied to avoid the risk of damaging the epiphysis. The left knee was operated on by the method, as
described by Curtis and Fisher, at the age of six months. The Kirschner wire was removed after one month and a plaster
cast was applied to maintain the flexion required. At seven post-operative weeks physiotherapy was started with temporary
use of a knee brace. The right knee was managed by a similar procedure at four months after the first surgery. Normal
walking was achieved at the age of 21 months. Knee motion was symmetrically restricted, with 5 to 90 degrees of flexion.

The boy was first seen at our out-patient department after his sister had achieved full walking ability. He was 10 years
old at that time and presented with walking problems due to nearly 30 degrees of bilateral knee contractures. Permanent
dislocation of both patellae was treated by the surgical technique described by Stanisavljevic. Revision surgery of the right
knee due to patellar lateralization was required two years after the primary surgery; it was performed using the Campbell’s
technique. A corrective osteotomy of the left proximal tibia because of progressive genu valgum was carried out at four
years following the first operation. At the last follow-up, the boy was 16 years old and the knee range of motion bilaterally
was 0 to 120 degrees with good alignment of both knees. As a result of surgical treatment the two patients gained ability
to walk without problems.

Key words: bilateral congenital knee dislocation, patella, Desbuquois dysplasia, siblings, skeletal dysplasia, case report.
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Vrodené dislokécie v kolennom kibe v zmysle fixo-
vanej femoropateldrnej alebo tibiofemoralnej disloka-
cie su zriedkavé chyby, ktoré sa vyskytuju spravidla
v ramci geneticky podmienenych syndrémovych ocho-
reni. Patri k nim defektna tvorba filamin B proteinu
zapriCinena mutaciou FLNB génu (Larsenov syndrom),
deficit chondroitin-6-sulfotransferazy (spondyloepify-
zedlna dysplazia - SED), chondrodysplazia s kongeni-
tadlnymi kibnymi dislokdciami, recesivne dedi¢ny Lar-
senov syndrom, Desbuquois dysplézia, atieZ napriklad
artrogrypoza (9, 10, 13).

Nasa praca sa zaoberd popisom nélezu a chirurgic-
kym rieSenim tohto problému u dvoch stirodencov
s klinickou diagn6zou Desbuquois dyspldzia. Desbu-
quois dysplazia (DBQD) je autozémovo recesivna
chondrodyspldzia charakteristickd taZkou prenatal-
nou a postnatalnou rastovou retarddciou, laxicitou
kibov, viacpocetnymi kibnymi dislokaciami, kratky-
mi koncatinami a progresivnou skoliézou. Pritomna
je plocha tvarova cCast lebky s prominujicimi ocami.
Radiologicky su popisované zmeny na dlhych kosti-
ach v zmysle roz§irenia metafyz, proximélny femur
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je tvaru franctzskeho klica so zva¢Senym malym tro-
chanterom (v anglosaskej literatiire oznacovany ako
»monkey wrench* alebo ,,swedish key‘) a urychleny
kostny vek karpalnych a tarzalnych kosti. DBQD je
klinicky, radiologicky i geneticky heterogénna a je
klasifikovana morfologicky do 2 typov podla pritom-
nosti (typ 1), alebo nepritomnosti (typ 2) charakte-
ristickych anomdlii rdk zahriiujacich samostatné osi-
fikacné centrum distdlne od druhého metakarpu,
deformity falangov a akcesorne karpdlne a tarzalne
osifikacie. Nezdavisle od tejto morfologickej variabi-
lity je vyjadrena geneticka heterogenita tym, Ze popi-
sané mutacie si v v géne CANT1 alebo v géne XYLT1
(3,5, 10, 13).

KAZUISTIKA

Ako prvé zo stirodencov bolo eSte na porodnici orto-
pédom podchytené polystigmatizované dieta Zenské-
ho pohlavia z 2. gravidity narodené v roku 2005 v 40.
tyZdni gravidity s porodnymi mierami 2850/43 s Apgar
skore 9/10/10 so znakmi skeletdlnej dysplazie. Sucas-
tou vrodenych chyb bola obojstranna luxacia kolen-
ného kibu 3. stupiia (4). Vzhladom na to, Ze nendsil-
na redresia a retencia nebola mozna, dieta bolo ako
pol-ro¢né diia 20. 3. 2006 rieSené najskor na lavom
kolienku operacne plastikou podla Curtisa a Fishera
s V-Y elongaciou musculus quadriceps femoris a trans-
poziciou elongovaného ligamentum crutiatum anterius
(1, 4), (obr. 1a, b, c). Retencia v pozadovanom posta-
veni bola zabezpeCend jednym hrubym perkutinne
vedenym Kirschnerovym driatom v semiflexii kolena
30 stuptiov a sddrovou fixdciou. Po mesiaci bol
Kirschnerov drat odstraneny a este 3 tyZdne bola pone-
chana fixdcia v hlbsej flexii cez 60 stupniov. Nasledne
bola koncatina zabezpecend ortézou s kibom a blo-
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kom krajnej extenzie do 10 stuptiov a zahdjeny bol
rehabilitacny program. Diia 10. 7. 2006, necelé 4 mesi-
ace po operacii lavej strany, bola opera¢ne rovnakym
spOosobom rieSend i prava dolnd koncatina (obr. 2a, b).
Vysledny dosiahnuty rozsah hybnosti je limitovany do
plnej extenzie o 5 stuptniov, s moZznou flexiou 90 stup-
fiov v stabilnych kolennych kiboch. Diefa 11 mesia-
cov po druhej opericii vo veku 21 mesiacov samo-
statne chodilo.

Po mobilizacii pacientky bol na nasej ambulancii
rodi¢mi predstaveny jej sirodenec muzského pohlavia,
ktorého fenotypové znaky zodpovedali sestrinym. Jed-
nalo sa o chlapca narodeného v roku 1998 v 41. tyzd-
ni gravidity s poérodnymi mierami 2600/40 a Apgar
skore 8/10/10. Podla dokumentécie bol vedeny ako dis-
proporciondlny nanizmus s relativne krat§imi koncati-
nami. V druhom roku zivota zacal chodit, mentalne sa
primerane rozvijal. Ako 20-mesacny mal operovant
palatoschisis. Pretrvavali tazkosti s chddzou pri flekc-
nych kontraktirach kolien do 30 stupiiov. Pri klinickom
a rentgenologickom vySetreni kolien dominoval obraz
fixovanej luxacie pately obojstranne (obr. 3). 7. 7. 2008
bolo operacne riesené najprv avé koleno plastikou podla
Stanisavljevica (4, 11), (obr. 4a, b). Dva tyZdne po ope-
racii nasledovalo presddrovanie a mesiac po operacii
naloZenie plastovej dlahy s redresom do extenzie kole-
na s naslednym rehabilitacnym programom. S odstupom
11 mesiacov po rehabilitacnej priprave, ktora Ciastocne
zmiernila kontraktiru, bola 15. 6. 2009 rieSena prava
koncatina rovnakym sposobom. V dalSom vyvoji dieta-
ta od roku 2011 doslo ku zmendm na kolenach v zmys-
le postupnej subluxacie pravej pately, preto bola 30. 1.
2012 doplnena vpravo plastika podla Campbella (6). Po
Styroch tyzdnoch fixacie nasledovala rehabiliticia. Na
lavej dolnej koncatine sa asymetricky prehlbovala val-
gotizdcia kolena bez vyznamnej lateralizicie pately

Obr. 1. Dokumentdcia ndlezu na lavom kolene dievcata v priebehu terapie: a — rentgenologicky obraz luxdcie

alblc

lavého kolena pred operacnym rieSenim; b — bocnd rentgenologickd projekcia toho istého kolena ako vysledny
pooperacny ndlez; ¢ — fotograficky zdznam z priebehu operdcie po skracovacej plastike ligamentum crutiatum
anterius a fixdcii postavenia Kirschnerovym drdtom pred V-Y plastikou musculus quadriceps femoris.
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Obr. 2. Pacientka vo veku
10 mesiacov absolvovala
plastiku  podla  Curtisa
a Fishera na druhej — pra-
vej dolnej koncatine: a —
predoperacny stav. Obraz
celkového morfologického
stavu  pri  popisovanej
polystigmatizdcii v rdmci
Desbuguois dyspldzie; b —
v pooperacnom obdobi so
sddrovou fixdciou. Lavé
koleno je 4 mesiace po ope-
rdcii.

Obr. 3. Rentgenologicky ndlez pri oboj-
strannej permanentnej luxdcii pately
u 10-rocného pacienta.

IPretité medidlne reti
pately cez patelu k je;

Vol'ny transplantit fascia lata k nihrade
laterdlnych retindkul pately

Musculus vastus lateralis

Obr. 4. Fotografickd dokumentdcia z priebehu operacného riesenia lavého kolenného kibu pacienta plastikou podla Stanisavl-
Jevica. Stav po repozicii pately s parcidlnou transpoziciou ligamentum patellae proprium a presiti medidlnych retindkul cez
patelu. Rozsah operacného pristupu je dany rozsiahlym uvolnenim odstupu musculus vastus lateralis a odberom autologneho
Stepu z fascia lata, ktory je uplatneny ako ndhrada laterdlnych retindkul pately: a — fotografia; b — schéma fotografie s popi-
som tkanivovych Struktiir.
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(obr. 5a, b). 6. 8. 2013 sme vykonali korek¢nd varoti-
zacnu osteotdmiu proximadlnej tibie vlavo vzhladom na
osteopenicku kvalitu kosti fixovand dvomi LCP dlaha-
mi a osteotomiu distalnej fibuly (obr. 6a, b, ¢, d). Vo veku
15 rokov pacient dosiahol uspokojivy osovy ndlez
v kolennych kiboch, s plnou extenziou a flexiou cez 120
stuptiov.

Detski pacienti, ktorych rieSenie je predmetom tohto
Clanku pochadzaju z pribuzenského manzelstva, kde
rodicia su bratranec a sesternica 2. stupiia, ich staré mat-
ky boli sestry. Brat ich starej mamy z matkinej strany
ma 61 rokov a podla udaja matky deti je podobného
vzhladu a vzrastu ako jej deti. Ma vySku asi 120 cm.
V sucasnosti je zavisly na starostlivosti svojej sestry.
Matkin brat zomrel pri pdrode. Tieto idaje a sucasny
vyskyt vrodenej chyby u surodencov fenotypovo zdra-
vych rodiov vytvorili suspekciu, Ze ide o autozémovo
recesivne dedi¢né ochorenie.

DISKUSIA

Nomenklatira skeletarnych dysplazii bola spociatku
vytvarand na zdklade popisu fenotypu. S rozvojom
vyskumu gendému a jeho biochemickych korelatov sa
postupne meni pohlad na pdvodné rozdelenie. Larsenov
syndrom i SED maju Siroké fenotypové spektrum,
spdsob dedicnosti a intrafamilidrnu variabilitu (12, 13).
Po zhodnoteni fenotypu a konzulticii s Ustavom biol6-
gie a lekarskej genetiky v Prahe v roku 2006 vSak bola
stanovend klinicka diagn6za Desbuquois dysplazia
s autozémovo recesivnym typom dedi¢nosti. Vzorky
DNA boli odoslané do Eurépskej databazy skeletdlnych
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Obr. 5. Fotografickd dokumentdcia klinického osového ndlezu
na kolennych kiboch pacienta 5 rokov po plastike lavého kole-
na: a — progredujiice genu valgum vlavo; b — stav po korekc-
nej osteotomii lavého predkolenia.

dysplazii a molekuldrnogenetickd analyza je v stcas-
nosti v Stadiu rieSenia. Syndromologicky st deti evi-
dentne totoZné: disproporciondlny nanizmus s relativne
kratSimi koncatinami, s epifyzeopatiou velkych pleten-
covych kibov (obr. 7) a brachydaktyliou rik i ndh. Dis-
proporcionalita je menej vyznacend pri vyvoji skolidzy
alumbalnej hyperlordéze. U dievcatka je pritomné kyfo-
tizacia krénej chrbtice. U oboch strodencov je stredna
Cast tvare plochd s men$im sedlovitym nosom a lahkym
exoftalmom. Deti maji okuliarmi kompenzovanut krat-
kozrakost. Z dalSich znakov st ndpadné mensSie a nizsie
nasadajice usnice, palatoschisis, pectus carinatum a dia-
staza priamych brusnych svalov (obr. 2a). Okrem uve-
denych dislokacii v kolennych kiboch je pritomny pes
planovalgus.

Luxécie kolennych kibov u pacientov so skeletdlnou
dysplaziou vyZaduju spravidla radikalnej$i pristup ako
u nesyndromologickych luxdcii a najlepsie vysledky sa
dosahuju pri vykonoch do druhého roka Zivota. U diev-
Catka iSlo o 3. stupeii dislokécie (4). V tomto pripade
autori odporicaju operacny vykon s elongaciou exten-
zorového aparitu kolena, tractus iliotibialis a sucasnu
transpoziciu ligamentum crutiatum anterius, ktoré je pri
luxdcii vyrazne elongované a pri ponechani in situ neza-
bezpecuje stabilitu kibu, ¢im sa zhor$uje prognéza po
vykone. Pri kompletnej luxicii kolenného kibu vytva-
raju pokusy o predoperacny redres riziko poskodenia
epifyz. Samotné redresné postupy sa odportcaju pri kon-
genitdlnej hyperextenzii a v pripade 2-stupiiovej dislo-
kacie, ¢o zodpoveda subluxicii, sa vicSinou vystaci po
redrese s ndslednym miniinazivnym perkutdnnym elon-
govanim musculus quadriceps femoris. V literatire st
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Obr. 6. Rentgenologickd dokumentdcia rieSenia valgoznej
devidcie lavého kolena pacienta 5 rokov po plastike podla Sta-
nisavljevica: a — podstatny podiel na devidcii malo uhlové
zakrivenie v tirovni proximdlnej metadiafyzy lavej tibie; b, ¢ —
stav po korekcnej close vedge osteotomii proximdlnej tibie via-
vo. Vzhladom na osteopéniu bolo nutné pouZit dve LCP dlahy
a synteticky kostny Step; d — fibula bola Sikmo osteotomovand
distdlne.

spominané i skracovacie osteotdmie femuru pri konge-
nitalnej luxacii (1, 2, 4, 9).

V pooperatnom postupe sme lahko prolongovali
obdobie rigidnej fixacie oproti reprodukovanému postu-
pu podla Curtisa a Fishera (1, 4), pricom sme po mesi-
aci od operacie extrahovali internd fixaciu a prehibili
flexiu v obave pred subluxédciou. Nésledna ortéza mala
limit 10 stupiiov do plnej extenzie. Centrovanie kibov
sme sice zachovali, ale pretrvava deficit asi 5 stupfiov
do plnej extenzie kolien. Na tomto vyvoji deficitu exten-
zie sa v§ak mdZe podielat i postavenie v koxach pri lum-
balnej hyperlorddze.

U chlapca sme obojstrannu fixovanua luxdciu pately
diagnostikovali vo veku 10 rokov. Vzhladom na morfo-
logicky charakter luxdcie mozZno s najvicSou pravdepo-
dobnostou predpokladat, Ze ilo o kongenitdlnu perma-
nentni luxdciu pately s pretrvavajicou flekénou
kontraktarou kolien, kde sa lateralizované ¢asti muscu-
lus quadriceps femoris uplatiiuji v paradoxne flekénom

Obr. 7. Rentgenologicky obraz panvy pacienta vo veku 16
rokov. Malformdcie v oblasti bedrovych klbov so siicasne
ndpadne prominujiicim trochanter minor patria ku charakte-
ristickym znakom Desbuguois dypldzie. V anglosaskej termi-
nologii sa pre tento stav pouZiva vyraz ,,monkey wrench* ale-
bo ,,swedish key*. Pritomnd je spina bifida sakrdlneho tiseku
chrbtice.

Obr. 8. Fotografia zachytdva sucasny somatotyp pacientov vo
veku 9 a 16 rokov, obidvaja si bez tazkosti s mobilitou.

mechanizme. Hypoplasticky laterdlny kondyl femuru,
patela fibrézne fixovana na laterdlny epikondyl femuru
a rotané femorotibidlne postavenie boli sicastou nale-
zu. Takyto stav zhorSuje lokomdciu pacienta a Stani-
savljevic udava, Ze s rastom dietata sa situdcia zhorSu-
je, az sa moze stat samotna chddza nemoznou. Napriek
tomu sa v spravach tykajucich sa bilaterdlnej perma-
nentnej luxacie pately stretdvame s opera¢nym rieSenim
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zasahujucim aZz do dospelého veku, Co sivisi s obdo-
bim podchytenia pacienta (4, 7, 8, 11).

Obojstranné kongenitdlne luxacie kolena a perma-

nentné luxdcie pately su len sporadicky publikované
a v tomto prispevku je do pozornosti dany pripad néle-
zu u sirodencov. Stav je viazany na celkovi syndromo-
logick stigmatizaciu zodpovedajicu fenotypovym zna-
kom charakteristickym pre Desbuquois dysplaziu a deti
su dosial v rieSeni genetika. Pacientka s kongenitialnou
luxéciou kolien 3. stupna bola rieSena plastikou podla
Curtisa a Fishera v priebehu prvého roka Zivota. Zavaz-
nym problémom je kyfotizdcia krénej chrbtice, ktord
modze perspektivne vyZziadat preventivnu atlantoaxidlnu
artrodézu. Chlapec s permanentnou luxaciou obidvoch
patel bol vzhladom na vek podchytenia nédlezu opero-
vany ako 10- a 11-ro¢ny plastikou podla Stanisavljevi-
ca. V obidvoch pripadoch poskytlo chirurgické rieSenie
restitdciu malformovanych kolennych kibov umoZiiuju-
cu bezproblémovu lokomdciu pacientov (obr. 8).
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